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Background: Since 2001, the Ministry of Health and Welfare in Korea has designated muscular dystrophy (MD) to be a 
rare and intractable disease, and has ensured that patients with this condition obtain support from the National Health 
Insurance Corporation for their medical expenditure. However, the health-related and socioeconomic status of Korean 
patients with MD has yet to be established. 
Methods: We selected 441 patients with MD who received medical services at 17 neuromuscular centers during 2005. 
The medical records of selected patients were analyzed, and the subtype of MD was classified by its clinical course and 
diagnostic tests. A total of 95 patients or their family members participated in this health-related and socioeconomic 
status survey. 
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Results: Medical record analysis showed similar clinical and diagnostic characteristic data to those published previously 
in other countries: male predominance, being young at onset, and muscular weakness of the extremities as a 
predominant symptom in most patients. The diagnostic tests for MD were based on laboratory and electrophysiological 
studies. The most frequent form of MD among our cohort was Duchenne/Becker muscular dystrophy (42%). Our survey 
revealed the effect of the patients’ profound disability on their activities of daily living. One-half of the patients were 
dissatisfied with the medical expenditure support service that was made available to them, and most patients suffered 
from a financial burden. The most important medical services to be developed in the future are expansion of the public 
health service or development of a rehabilitation hospital.
Conclusions: This is the first multicenter-based epidemiologic study on the health-related and socioeconomic status of 
patients with MD in Korea. The findings indicate that medical coverage and public health service are currently 
inadequate and hence should be expanded in the future.
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서  론
근육디스트로피(muscular dystrophy)는 유소년기부터 성인
에 이르기까지 다양한 연령에서 발병하여 점진적으로 진행, 악
화되는 경과를 취하는 유전근육질환이다. 근육디스트로피의 진
단은 ‘임상적으로, 점진적으로 진행하는 근육위축과 근력저하’
를 보이면서 ‘근육병리 조직에서 근육섬유 크기다양성의 증가, 
근육섬유괴사, 근육조직내 지방조직과 결체조직의 비율증가 등
의 소견이 있을 때’로 정의할 수 있다. 1900년대 초반부터 임상
적 분류에 의한 근육디스트로피의 각 아형에 대한 보고가 있어
왔으나 1990년대부터 면역조직화학검사(immunohistochemical 
study)와 분자생물학의 비약적인 발전으로 근육디스트로피에 
대한 확진과 각 아형의 분류가 가능하게 되었다.1 국내에서도 
1990년대부터 근육디스트로피에 대한 연구가 점차 증가하고 있
으며2-5 면역조직화학검사법에서 지대형 근육디스트로피의 아
형을 보고하는 등6,7 근육디스트로피에 대한 진단법 및 인식이 
점진적으로 확대, 발전하고 있다. 이러한 발전으로 국내에서도 
근육디스트로피에 대한 인식이 점차 확대되고 있고 2001년부터 
보건복지부에서 근육디스트로피를 희귀-난치성 질환으로 선정
하였으며, 의료비지원사업과 같은 국가 차원의 경제적 원조에 
힘입어 근육디스트로피 환자들에 대한 지원이 점차적으로 확대
되고 있다.
그러나 현재까지도 국내에서는 근육디스트로피에 관한 인식
이나 전문 인력의 수도 절대적으로 부족할 뿐만 아니라 제대로 
된 근육생검을 실시할 수 있는 의료기관도 소수에 불과하다. 이
런 이유로 국내에서는 환자의 일부가 근육디스트로피로 진단되
지 못하거나 반대로 임상적으로 유사하게 보이는 다른 질환의 
환자들이 근육디스트로피로 잘못 진단되는 경우도 상당수 있을 
것으로 예측한다. 또한 근육디스트로피는 대표적인 난치성 질
환이기 때문에 많은 환자들이 체계적인 치료를 포기하고 비과
학적이거나 과학적인 근거가 검증되지 않은 치료 방법을 선택
하여 의료-사회학적 관점에서 볼 때 여러 가지 문제점을 야기
할 수 있다. 또한 환자뿐만 아니라 환자의 가족들에게도 심각한 
경제적, 정신적 충격을 주며 유전적 특징으로 대대로 이환되어 
가족 전체의 사회적 경쟁력을 잠식하고 사회적, 경제적으로부
터 소외된다. 그러므로 근육디스트로피에 대한 관리대책을 수
립하고 요인을 규명하기 위해서는 우선적으로 국내 근육디스트
로피 환자들의 보건, 사회학적 실태를 파악하는 것이 매우 중요
하다. 그러나 현재까지 국내에서 많은 환자를 대상으로 한 전국
적인 규모의 실태조사는 거의 없는 실정이다.
본 연구는 국내 근육디스트로피 환자들의 현황을 파악하기 
위해서 국내 근육신경계질환 전문가들로 구성된 다기관 협력연
구를 통해 국내 근육디스트로피 환자들의 임상양상, 장애 및 사
회경제학적 실태를 파악함으로써 향후 이 환자들의 효과적인 
의학적 관리 체계와 정책을 수립하는 데 기초적인 자료를 제시
하고자 하였다.
대상과 방법
1. 병원의무기록 분석 
근육신경계 전문의가 소속된 3차 의료기관 17곳에서 2005년
에 한해서 외래진료를 받았거나 입원한 근육디스트로피 환자를 
대상으로 후향적으로 조사하였다. 설문조사는 개인정보가 포함
되지 않았으며 윤리심의위원회(Institutional Review Board)
와 질병관리본부의 동의를 얻었다. 근육디스트로피의 진단은 
각 의료기관의 전산의무기록 자료에서 ICD-10 질병분류 중 
G71로 진단받은 환자를 우선 추출한 후 전형적인 근육디스트로
피의 임상 소견을 보이면서 혈청 크레아틴키나아제(creatine 
kinase; CK), 근육생검, 근전도검사, 면역조직화학검사 또는 
오승헌 강대룡 최영철 최병옥 김대성 정두신 박경석 문기태 김승민 김병준 임정근 주인수 조정희 김진호 손은희 노학재 김종국 이영배 김남희 서범천 대한신경근육질환학회
대한신경과학회지 제27권 제4호, 2009322
Figure 1. Age distribution (A) and age of onset (B) in patients with 
muscular dystrophy, and age distribution of DMD/BMD and MMD 
(C). DMD; Duchenne muscular dystrophy, BMD; Becker muscular 
dystrophy, MMD; myotonic muscular dystrophy
유전검사 중 한 가지 이상의 검사를 하여 근육디스트로피로 
진단받은 환자만을 포함하였다. 임상적으로 근육디스트로피에 
합당하지만 근육디스트로피의 검사를 하지 않은 환자와 선천근
육병증(congenital myopathy), 사립체근육병증(mitochondrial 
myopathy)과 근육긴장증(myotonia)이 의심되는 환자는 연구에
서 제외하였다. 2005년 1년 동안 추출된 환자는 총 441명이었
다. 서울소재 대학병원이 총 6곳으로 총 210명(48%)으로 가장 
많았고 인천, 경기도 소재 의료기관 4곳에서 91명(21%), 충남
지역 의료기관 2곳에서 19명(4%), 부산 및 경남 소재 의료기관 
2곳에서 66명(15%), 대구 및 경북지역 의료기관 2곳에서 37명
(8%) 그리고 전남 소재 의료기관 1곳에서 18명(4%)으로 각 권
역에서 다양하게 추출하였다.
추출한 환자는 각 의료기관의 근육신경계 전문의가 병원의
무기록 분석을 통하여 개인적인 정보를 제외한 성별, 연령, 
임상 증상, 검사항목 및 근육디스트로피의 아형을 조사하였다
(Appendix. 1).
2. 환자 설문조사
병원의무기록에서 조사된 총 441명의 환자 중 주소가 확인된 
257명에게 우편을 이용한 설문조사를 하였다. 설문조사는 개인
정보가 포함되지 않았으며 윤리심의위원회와 질병관리본부의 
동의를 얻었으며 환자의 동의를 구하였다. 설문지는 총 2차에 
걸쳐 발송하였다. 1차 발송으로 53명의 환자가 설문지에 응답
하였고 응답하지 않은 환자를 대상으로 2차로 설문지를 재발
송하여 이 중 42명이 응답하여 총 95명(37%)이 설문조사에 참
여하였다. 설문에 답한 근육디스트로피 환자의 출생지에 따른 분
포를 알아보면 서울이 18.7%로 가장 많았고 경기도(15.4%), 부산
(14.3%) 순으로 나타났다. 현재거주지에 따른 분포를 알아보면 
역시 서울이 23.9%로 가장 많았고 경기도(16.3%), 부산(16.3%) 
순으로 나타났다. 환자와 보호자에게 사전 동의를 구했으며 설
문 내용은 첫 증상이 나타난 연령, 증상 유형, 가족력 여부, 진
단받은 의료기관, 현재 의료기관 이용 여부, 장애자 등록 여부, 
의료비혜택의 정보를 알고 있는지의 여부와 만족도, 경제적 어
려움의 정도와 향후 개선사항 등을 조사하였다(Appendix. 2). 
결  과
1. 병원의무기록조사 분석결과 
전체적으로 성별, 연령별 환자 분포를 보았을 때 남성이 73.4%
로 여성보다 3배 가량 높은 빈도를 보였다. 성별, 연령구간별 
근육디스트로피 환자의 분포를 보았을 때 남성은 65.4%(210명)
가 20세 이전에 분포하는 양상을 보여 소아와 젊은 성인의 빈도
가 높은 반면, 여성에서는 20세 이전에서 낮은 분포를 보여 대
조적이었다(Fig. 1-A). 그리고 남성, 여성 모두에서 50세 이상
의 연령구간은 매우 낮은 분포를 보였다. 발병연령에 따른 분포
를 보았을 때 남성은 10세 미만 발병이 64.4%로 매우 높은 빈도
를 보였고, 79.2%가 20세 미만에 발병하였다(Fig. 1-B). 반면
에 여성에서는 40세 미만에서 각 연령구간별로 고른 발병 빈도
를 나타냈고 남, 여 모두에서 40세 이상에서 발병하는 비율은 
10% 미만으로 극히 낮았다. Duchenne/Becker근육디스트로피 
환자의 연령별 분포에서는 5~14세에서, 근육긴장디스트로피는 
40~49세에서 가장 높았다(Fig. 1-C). 근육디스트로피 환자의 
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Figure 2. Frequency of MD subtype. DMD; Duchenne muscular 
dystrophy, BMD; Becker muscular dystrophy, MMD; myotonic 
muscular dystrophy, CMD; congenital muscular dystrophy, FSHD; 
faciosacpulohumeral muscular dystrophy, LGMD; limb-girdle 
muscular dystrophy, DM; distal myopathy, OPMD; oculopharyngeal
muscular dystrophy, UD; undetermined
Figure 3. Distribution of active daily living of patients with muscular
dystrophy.
임상적 특성은 Table 1에 정리하였다. 근육디스트로피 환자들
의 첫 증상은 보행 및 달리기장애와 일어서기장애 등의 하지근
력약화(51.4%)가 가장 많았고 현재 주증상에서도 하지근력약화
(47.5%)가 가장 많았으며 상지근력약화가 다음으로 흔하였고 
호흡장애는 6.6%가 호소하였다. 36.2%에서 골변형이 관찰되었
고 구축(contracture)은 21.7%, 안면변형은 7.2%에서 관찰되
었다. 근력저하가 나타난 근육의 분포는 하지가 가장 많았으며 
근위부가 우세하게 근력저하가 관찰되는 환자의 빈도가 더 높
았다. 위축은 34.9%에서, 근육긴장증은 28.6%에서 나타났다. 
호흡근육 혹은 삼킴근육장애는 18.0%에서 관찰되었고 심장기
능의 이상은 16.4%에서 나타났다. Duchenne/Becker근육디스
트로피 환자에서 호흡근육 침범이 28%로 높게 나타났고 골변
형, 근육가성비대 및 심장기능 이상의 비율이 높았다. 반면 근
육긴장디스트로피 환자에서는 가족력의 비율이 64.7%로 높았
고 안면변형과 안면근육침범의 비율이 상대적으로 높았다. 근
육디스트로피의 진단 검사로는 근전도 검사와 혈청 크레아틴키
나아제 검사를 가장 많이 이용하였고 이 중 혈청 크레아틴키나
아제의 증가를 보인 환자는 총 68.8%, 근전도검사에서 근육병  
소견을 보인 환자는 총 95%였다(Table 2). 이에 반해 근육생검
은 약 1/3에서만 하였고 특히 면역조직화학검사와 같은 특수 검
사의 빈도는 매우 적었다. 유전검사를 한 환자의 56.9%에서 이
상 소견이 나타났다. Duchenne/Becker 근육디스트로피 환자
에서는 근육디스트로피 전체 환자와 비슷한 빈도로 근육생검, 
면역조직화학검사, 유전검사를 하였으며 근육긴장디스트로피 
환자에서는 11.2%만 근육생검을 하였다.
각 근육디스트로피 아형의 빈도는 Duchenne/Becker근육디
스트로피가 42.3%로 가장 많았으며, 다음으로 근육긴장디스트
로피가 21.7%였다(Fig 2). 13.6%의 환자에서는 임상적으로 근
육디스트로피에 합당하나 확실한 아형을 구분할 수 없었다. 
2. 환자설문조사 분석결과
유병기간이 5~9년인 경우가 34.2%로 가장 많았고 9세 미
만에 발병한 경우가 66.2%로 가장 많아 병원의무기록조사에
서 나타난 결과와 유사하였다. 첫 증상은 주로 하지 근력약화가 
65.8%로 제일 많았고, 증상이 없는 상태에서 우연히 혈액검사
에서 간기능이상이 발견된 경우가 16.4%로 나타났다. 가족력은 
38.9%로 병원의무기록조사 결과와 유사하였다. 현재 일상생활
능력평가 항목에서 57.7%의 환자가 40% 이하로 감소되어 중등
도 이상의 장애가 관찰되었다(Fig. 3). 
환자 설문조사 중 사회경제적 실태에 대한 조사결과는 Table 
3에 기술하였다. 최종적으로 근육디스트로피로 진단받은 병원
의 유형은 대학병원 및 3차 의료기관이 97.9%였다. 현재 치료
받고 있는 병원도 대학병원 및 3차 의료기관이 71.1%로 가장 많
았으며 치료받지 않고 지내는 경우도 22.2%였다. 또한 94.7%
가 장애인등록이 된 상태였지만 근육디스트로피가 희귀질환으
로 의료비 혜택이 주어지는 사실은 31.2%가 모르고 있었다. 또
한 현재의 의료비혜택에 대한 만족도를 묻는 설문에서 오직 
12.3%만 만족하고 있었고 53.4%는 현재의 의료비혜택제도에 
대해서 부정적인 시각을 보였다. 근육디스트로피를 치료하는 
데 따르는 경제적 부담을 묻는 설문에서 10.8%만 경제적 어려
움이 없는 반면 89.2%는 어려움을 호소하였다. 향후 개선되어
국내 근육디스트로피 환자의 임상양상, 장애 및 사회경제학적 실태
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Content of survey Number (%)
Type of current medical service usage (n=90)
Tertiary care hospital or general hospital 64 (71.1)
Local clinics 3 (3.3)
Oriental medicine clinic 3 (3.3)
No medical service usage 20 (22.2)
Registration of disability (n=95)
Registered 90 (94.7)
Not registered 5 (5.3)
Recognition of medical expenditure support service 
(n=93)   
  Yes 64 (68.8)
  No 29 (31.2)
Satisfaction of medical expenditure support service 
(n=73)
  Satisfactory 9 (12.3)
Dissatisfactory 39 (53.4)
  Not known 25 (34.3)
Financial burden related to treatment (n=93)
  Very heavy 42 (45.2)
Some heavy 41 (44.1)
Not heavy 10 (10.8)
Proposal for improvement of medical service (n=83)
Establishment or expansion of public health center 
for MD 47 (56.6)
Establishment or expansion of rehabilitation 
hospital 23 (27.7)
Expansion of medical coverage 10 (12.1)
Others 3 (3.6)
Access of disease informationa
Hospital 49 (32.2)
Public health service 4 (2.6)
Mass-media (TV, radio, newspaper) 11 (7.2)
Internet 44 (28.9)
Patient’s acquaintance 9 (5.9)
Muscular dystrophy association 35 (23.0)
n; response number, a overlapped response
Table 3. Socioeconomic status in patients with muscular dystrophy
야 할 사항에서는 치료를 원활하게 하기 위한 지역별 공공의료
기관 내에 근육디스트로피 특수클리닉을 확충하거나(56.6%), 
재활병원이나 요양시설의 확충이 필요하다는 의견이 높았다
(27.7%). 현재 근육디스트로피에 대한 정보를 습득하는 경로에 
대한 설문에서 해당병원(32.2%), 인터넷(28.9%), 환우회모임
(23.0%) 순으로 나타났고, 공공의료기관(2.6%), 매스미디어
(7.2%)를 통한 정보습득은 매우 낮았다.
고  찰
본 연구는 국내 최초의 근육디스트로피 환자에 대한 전국 규
모의 다기관 역학조사로서 한국인 근육디스트로피 환자의 임상
양상과 사회경제학적 실태를 최초로 조사한 것에 의의가 있다. 
전체 근육디스트로피의 유병률은 인종 간, 국가 간의 차이가 있
으나 외국 연구들에서 유병률은 인구 10만 명 당 약 10~20명으
로 추정하고 있다.8-11 이 중 가장 빈도가 높은 Duchenne근육
디스트로피는 남성출생인구 3,500명 당 1명에서 발병한다.8 
외국의 연구를 보면 성인에서는 근육긴장디스트로피가 제일 
흔한 것으로 알려져 있다. 본 연구에 참여한 전체 환자 중 
Duchenne/Becker근육디스트로피 환자의 분포는 42%로 가장 
많았고 근육긴장디스트로피가 그 다음으로 높은 빈도를 보여 
이전 외국의 연구 결과와 유사하였다.8 남녀 성별비는 3.9:1이
었다. 연령별 발병 분포는 남성과 여성에서 큰 차이가 있었는데 
남성에서는 20세 미만에서 발병 빈도가 높은 반면 여성에서는 
20세 이후부터 연령이 증가함에 따라 그 빈도가 점차적으로 증
가하는 추세였다. 이러한 성별에 따른 분포의 차이는 남성에서 
소아기에 집중적으로 발병하는 Duchenne/Becker 근육디스트로
피의 분포가 매우 높았기 때문으로 추측할 수 있다. 
신경학적 이상에 대한 조사에서는 근력약화가 대부분에서 중
요 증상으로 나타났고 20~30%에서는 구축이나 골변형 등의 골
격계 이상이 동반되었다. 사지근육 이외 중증의 증상에 해당하
는 호흡근 침범과 심장기능 이상은 약 1/5에서 나타났고 대부
분은 Duchenne/Becker근육디스트로피 환자였다. 호흡근 침
범과 심장기능 이상은 Duchenne/Becker근육디스트로피 환자
의 말기의 대부분에서 발생하는 합병증으로 알려져 있으며 
Emery-Drefuiss근육디스트로피, sarcoglycan 결핍에 의한 팔
다리이음근육디스트로피(limb-girdle muscular dystrophy) 
환자의 일부에서도 나타난다.12,13 최근에는 적극적인 호흡기계 
관리와 심장기능 이상에 대한 조기 진단 검사의 중요성이 증대
되어 이러한 환자들의 생존율이 점차적으로 증가하고 있다.14
본 연구에서 근육디스트로피는 대부분 혈청 크레아틴키나아
제 수치와 근전도검사로 진단하였고 1/3에서 근육생검을 하였
다. 반면 유전검사와 면역조직검사의 빈도는 낮았는데 유전검
사와 면역조직검사는 근육디스트로피를 진단하는 데 필수적인 
검사는 아니지만 근육디스트로피의 아형을 분류하기 위해서 검
사의 필요성이 증가하고 있다. 특히 팔다리이음근육디스트로피
는 15개의 아형으로 나뉘어 있으며 임상증상과 예후가 각 아형
에 따라 차이가 많기 때문에 치료계획의 결정이나 가족의 유전
상담 등을 위해서는 유전검사나 면역조직화학검사 등의 특수검
사가 점차적으로 요구되는 추세이다.15-17 향후 이러한 문제를 
해결하기 위해서는 권역별 거점병원 내 특수검사 시설의 지원
이나 1, 2차 의료기관에서 거점병원으로 의뢰하는 시스템의 구
축이 필요하다.
환자설문조사에서 일상생활수행능력은 환자의 반 이상이 
독립적인 생활이 어려운 것으로 나타났다. 근육디스트로피 
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환자의 삶의 질에 대한 평가와 관리는 매우 중요하며 특히, 
Duchenne/Becker근육디스트로피에서 최근 진단기법의 발전
과 기계호흡의 보급 등으로 생존율이 크게 향상되었기 때문에 
생존 시 삶의 질을 높이기 위한 관리는 더욱 중요한 의미를 갖
는다.14 현재까지 근육디스트로피 환자들의 삶의 질을 평가한 
연구는 많지 않지만, 일반적으로 Duchenne/Becker근육디스트
로피 환자들의 생존율이 불량하고 대부분이 20대 이전에 호흡
기 계통의 이상에 의한 기계환기, 반복적인 감염에 의한 입원 
증가 등으로 인해 삶의 질이 크게 저하된다.18,19 또한 비교적 예
후가 좋은 근육디스트로피인 근육긴장디스트로피, 팔다리이음
근육디스트로피 등의 환자들이라 하더라도 진행성 근력약화에 
의한 휠체어 의존, 인지기능저하, 사회활동의 위축, 그로 인한 
기분장애 등은 환자 개인의 삶의 질을 크게 위축시킨다.20-23 환
자의 가족 또한 지속적인 환자관리의 어려움, 환자관리로 인한 
낮은 수입, 치료에 따른 경제적 소모, 가족 간의 갈등 및 유전 
질환에 대한 죄책감 등은 가족들의 삶의 질 또한 크게 저하시키
게 된다.24-26 따라서 환자와 가족들의 삶의 질을 향상하기 위해
서는 환자의 증상에 대한 치료뿐만 아니라 휠체어 및 기계환기
에 대한 경제적 보조나 사회활동 지원 그리고 환자나 가족의 비
관적 감정을 지지해줄 수 있는 광범위한 치료가 필요하며 이를 
위해서는 의사뿐만 아니라 잘 훈련된 간호사, 물리치료사, 심리
치료사 등이 포함되는 전문가들의 양성과 지원이 이루어져야 
한다고 생각한다.
근육디스트로피 환자의 경제적 부담은 다른 유전 질환이나 
만성 질환에 비해서 매우 높다. 한 연구에서 근육디스트로피 환
자의 가족은 근육디스트로피가 없는 가족에 비해 사회적, 경제
적인 관점에서 고립되어 있으며 직업활동의 제한이 매우 높
다.27 한 국내 연구에서 근육디스트로피 환자의 실업률은 77.4%
로 2006년 정상인의 평균 실업률인 3.7%보다 월등히 높았다.28 
환자와 가족의 경제적 부담은 근육디스트로피 환자 및 가족의 
적은 수입도 연관이 있으며 만성 소모성 질환으로 인해 꾸준한 
치료가 필요하며 기계호흡이나 휠체어 등의 보조기구가 필요하
기 때문에 더욱 가중된다. 한 연구에서는 근육디스트로피 환자
의 의료비 지출은 일반인의 약 10~12배 많은 것으로 나타났
다.29 최근 미국에서 근육디스트로피 환자에 대한 국가정책 경
향을 보면 일정한 수입이 없는 환자와 가족은 Medicaid 제도로 
경제적 혜택을 보장하고, Medicaid에 해당되지 않는 일정한 
수입이 있는 부모라 하더라도 근육디스트로피와 같은 만성 질
환이 있는 소아에서는 State Children’s Health Insurance 
Program (SCHI) 제도로 의료비 혜택을 주정부에서 지원하고 
있으며, 1997년에는 의회의 승인으로 SCHI의 예산을 확대시킴
으로써 근육디스트로피가 있는 환자와 가정에 의료비 지원을 
국가차원에서 늘리고 있다.30 또한 비영리단체의 지원도 활발하
여 1950년에 설립된 Muscular dystrophy association (MDA)
이 주축이 되어 환자와 가족, 그리고 의료기관의 연구 활동 지
원도 꾸준히 증가하는 추세이다. 국내에서는 보건복지부에서 
2001년부터 근육디스트로피를 희귀-난치성 질환으로 규정하
여 정책적으로 의료비지원사업을 하고 있고 한국근육병재단
(http://www.kmdf.or.kr)이 1997년에 설립되어 국내에서도 
근육디스트로피에 대한 국가적, 사회적 인식과 지원이 점차적
으로 증가하고 있다. 그러나 본 설문조사에 참여한 근육디스트
로피 환자의 1/3은 2001년 시행된 의료비지원사업의 존재를 모
르고 있었으며 50%에서 현재 지원사업을 불만족스럽게 생각하
였다. 또한 대부분의 환자 및 가족에서 아직까지도 진료와 치료
에 대한 경제적 부담이 높은 것으로 나타나 향후 의료비 지원이 
현재보다 더욱 확대되어야 함을 시사한다. 근육디스트로피의 
진단과 치료에 있어서 대학병원과 3차 의료기관의 의존도가 매
우 높았는데, 이러한 결과는 국내에서 근육디스트로피 진단과  
치료는 전적으로 대형병원에서 의존하고 있으며 향후 환자들의 
지속적인 재활치료를 위한 준 종합병원 및 요양병원의 기능이 
더욱 강화될 필요가 있다고 생각한다. 또한 치료를 받지 않거나 
치료 받지 못하는 환자가 22%로 나타났는데 이러한 이유는 완
치가 불가능한 부정적인 인식 또는 치료 효과에 비해 경제적 소
모가 많다고 생각하고 있음을 시사한다.25
향후 개선되어야 할 사항에 대한 설문조사에서 의료비 혜택
과 같은 경제적 지원보다는 환자의 치료를 원활하게 하기 위한 
지역별 공공의료기관 내에 근육디스트로피 특수클리닉을 확충
하거나, 재활병원이나 요양시설 설립을 확충이 필요하다는 의
견이 높았다. 이러한 결과는 아마도 근육디스트로피가 진행할
수록 근력약화로 인해 독립적인 보행이 어려워지기 때문에 의
료기관의 접근성이 어렵고 꾸준한 재활치료가 필요한 의료기관
의 확충이 환자와 보호자에게는 매우 절실하다는 것을 시사한
다. 그러므로 향후 각 권역별 공공의료기관의 시설확충 및 재활
치료 시설의 공급이 매우 중요하고 전국적으로 근육디스트로피
의 거점병원을 체계적으로 구축하는 정책이 필요하다. 또한 현
재 근육디스트로피에 대한 정보를 습득하는 경로에 대한 설문
에서 해당병원, 인터넷, 환우회모임을 통한 정보습득이 많은 반
면 공공의료기관, 매스미디어를 통한 정보습득은 매우 낮았는
데, 향후 근육디스트로피의 정보 및 홍보를 위하여 공공의료기
관과 언론기관의 적극적 참여가 필요할 것이다. 또한 거점병원, 
인터넷, 환우회모임에서 근육신경계질환 관련 의료인들이 적극
적으로 참여하여 주도적인 역할을 해야 한다고 생각한다.
본 연구는 몇 가지 제한점이 있다. 첫째, 설문조사에 참여한 
환자의 수가 적고 3차 의료기관에 내원한 환자를 대상으로 조사
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를 하였으므로 준 종합병원이나 공공의료기관 등에서 치료 중
인 환자의 실태는 파악하지 못했다. 둘째, 일부 환자에서는 근
육디스트로피 아형의 확진에 필요한 근육생검, 면역조직화학검
사, 유전검사를 하지 않고 임상적 특성이나 혈청 크레아틴키나
아제, 근전도검사만으로 분류하여 아형의 빈도를 정확히 측정
하기는 어려웠다. 그러나 본 연구는 전국의 다기관 협력연구를 
통한 첫 역학연구로서 의미가 있고 향후, 근육디스트로피 환자
의 사회복지정책을 지속적으로 발전, 보완하는 데 기초자료로 
활용될 수 있으며, 궁극적으로 근육디스트로피 환자와 가족의 
삶의 질이나 의료기관 이용실태의 질을 향상시키는 데 도움이 
될 것이다.
결론적으로 본 연구는 국내에서 최초로 시도한 전국적 규모
의 역학연구로서 의의가 있다. 의무기록조사에서 근육디스트로
피의 아형 분포나 임상증상은 이전 알려진 외국의 연구결과와 
유사하였다. 환자설문조사에서는 근육디스트로피 환자의 삶의 
질과 경제적 실태는 의료비 혜택 등의 정책에도 불구하고 불량
하였고 추후 공공의료기관의 확충, 경제적 지원과 관련 의료인
들의 적극적인 참여가 중요할 것으로 생각한다.
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Appendix 1. Information chart for medical record analysis
2007년 질병관리본부 희귀질환 근육디스트로피 환자등록정보
환자의 신상 정보
환자 성명 (               )    성별; □ 남  □ 여            나이;      세
주민등록번호(앞11자리) □□□□□□-□□□□□■■     병원등록번호                     
조사 의료기관 정보
의료기관명;                     병원            과 (전화;           Fax;                )
담당의사;                         
초진일;       년    월    일  마지막 내원일;       년    월    일
관리 여부 □ 추적 관리 중 □  다시 내원 않음 □ 사망
근육디스트로피 진단 병원 및 과;                   병원            과    
진단연도;         년
증상 및 징후
1. 병원을 방문하게 된 주 증상 (한 가지만)
□ 일어서기 장애 □ 보행 및 달리기 장애 □ 계단 오르기 장애
□ 물건 들어 올리기 장애 □ 물건 잡기 장애 □ 안면근 약화 □ 음식 삼키기 장애 □ 호흡 장애
□ 발음 장애 □ 기타(                                                               )
2. 첫 증상 
발병 연령;        세 경   
첫 증상의 종류 (한 가지만)
□ 일어서기 장애 □ 보행 및 달리기 장애 □ 계단 오르기 장애 □ 물건 들어 올리기
□ 물건 잡기 □ 안면근 약화 □ 음식 삼키기 장애 □ 호흡 장애 □ 발음 장애
□ 기타(                                                               )
3. 현재의 증상 (나타나는 증상 모두 표시)
□ 일어서기 장애 □ 보행 및 달리기 장애 □ 계단 오르기 장애 □ 물건 들어 올리기
□ 물건 잡기 □ 안면근 약화 □ 음식 삼키기 장애 □ 호흡 장애 □ 발음 장애
□ 기타(                                                               )
4. 진찰 소견
1) 골격 이상  
척추변형; □ 없음, □ 전만, □ 측만     흉부변형; □ 없음, □ 있음 (종            )
관절 구축; □ 없음, □ 있음 (부위;                                                               )
안면의 변형; □ 없음, □ 있음 (내용;                                                             )
2) 근력 저하의 분포(모두 표시)
□ 외안근   □ 안면근   □ 연하근    □ 호흡근   □ 근력 저하 없음
□ 상지 (□ 근위부 우세, □ 원위부 우세, □ 균등)
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□ 하지 (□ 근위부 우세, □ 원위부 우세, □ 균등)
3) 근육의 부피 변화
근위축; □ 없음, □ 있음 (부위;                                                    )
근비대 혹은 가성 비대; □ 없음, □ 있음 (부위;                                     )
4) 기타 근육의 이상
근육긴장증(myotonia) 유무; □ 없음, □ 있음 (부위;                                   )
근육의 물결운동(rippling) 유무; □ 없음, □ 있음 (부위;                              )
5) 기타 다른 신경학적 이상 소견
□ 없음 
□ 있음 (내용;                                                                    )
과거력 
1. 태생기 (intrauterine period), 주산기(perinatal period) 및 신생아기의 이상
□ 없음     □ 불명확 □ 있음 (내용;                                          )
2. 심장기능의 이상
□ 없음     □ 불명확 □ 있음 (내용;                                          )
3. 수술력
□ 없음     □ 불명확 □ 있음 (내용;                                          )
4. 기타 질병력
□ 없음     □ 불명확 □ 있음 (내용;                                          )
가족력
□ 무 □ 유 (□ 상염색체 우성  □ 상염색체 열성  □ 성염색체 유전  □ 불명확       )
검사 소견
□ CK 수치 (미시행, 정상, 비정상;        IU) □ 근전도검사 (미시행, 정상, 비정상) 
□ 흉부방사선 촬영 (미시행, 정상, 비정상) □ 근생검 (미시행, 정상, 비정상)
□ 면역조직화학염색 혹은 western blot 검사 (미시행, 정상, 비정상;                       )
□ 유전자 검사 (미시행, 정상, 비정상;                                                  )
□ 기타 검사의 이상 (                                                                 )
진단
1. 최종 진단명 혹은 가장 근접한 진단명은? (하나만 선택하세요)
□  듀센 혹은 베커형 근육디스트로피 □ 긴장성 근육디스트로피
□ 안면견갑상완형 근육디스트로피 □ 안인두형 근육디스트로피
□ 선천성 근육디스트로피 (아형 분류가 가능하였다면 그 아형은?;                         )
□ 지대형 근육디스트로피 (아형 분류가 가능하였다면 그 아형은?;                         )
□ 원위형 근육디스트로피 (아형 분류가 가능하였다면 그 아형은?;                         )
□ 기타 근육디스트로피 (                                                               )
2. 진단을 내리게 된 근거를 다음 중에서 모두 선택해 주십시오.
□ 임상적 소견 (서서히 진행되는 근력 저하)       □ 혈중 CK치의 상승 
□ 근전도검사 소견  □ 근생검 소견
□ 유전자 진단
오승헌 강대룡 최영철 최병옥 김대성 정두신 박경석 문기태 김승민 김병준 임정근 주인수 조정희 김진호 손은희 노학재 김종국 이영배 김남희 서범천 대한신경근육질환학회
대한신경과학회지 제27권 제4호, 2009330
☻ 작성 날짜         년      월      일
☻ 이름                                            ☻ 생년월일           년      월       일
☻ 작성자와 환자와의 관계  (환자의            )    ☻ 유병 기간          년     개월 
☻ 출생지          도           시                 ☻ 현재 거주지           도             시
☻ 연락처 (자택)         -         -              ☻ 연락처 (핸드폰)       -       -
☻ 다음의 질문에 대답해 주십시오.  
1. 처음 증상이 나타난 때는 몇 살이었습니까 ?              
         세       개월
2. 처음 나타난 증상은 무엇이었습니까?  (V 표 해주세요)
□ 다리 힘이 약해졌다    □ 팔 힘이 약해졌다   □ 말하기가 힘들었다 
□ 숨쉬기가 힘들었다     □ 기억력이 떨어졌다  □ 등이 굽거나 허리가 휘었다
□ 발가락과 발목이 구부러졌다    □ 증상은 없었으나 우연히 피검사에서 간기능 이상이 발견되었다
□ 기타                                                                             
3. 본인 혹은 환자와 비슷한 증상을 가진 다른 가족이 있습니까? 
□ 없다      □ 있다   
4. 가족 중 누가 증상이 비슷합니까? (아는대로 모두 V 표 해주세요)
□ 부모      □ 형제      □ 자녀      □ 그 외 친척
5. 증상 때문에 처음 병원에 간 곳은 어디입니까? 
□ 종합병원(대학병원)        □ 준종합병원         □ 개인 병원 및 의원  
□ 보건소 및 보건지소        □ 한의원             □ 외국소재 의료기관 
6. 최종적으로 근육디스트로피로 진단(확진)을 받은 곳은 어디입니까? 
□ 종합병원(대학병원)        □ 준종합병원         □ 개인 병원 및 의원  
□ 보건소 및 보건지소        □ 한의원             □ 외국소재 의료기관 
7. 환자가 현재 치료받고 있는 곳은 어디입니까? 
□ 종합병원(대학병원)        □ 준종합병원         □ 개인 병원 및 의원  
□ 보건소 및 보건지소        □ 한의원             □ 외국소재 의료기관 
□ 치료받지 않는다 (병원에 다니지 않는다)
8. 현재 장애자 등록이 되어 있습니까?
□ 되어 있다                         □ 되어 있지 않다. 
9. 근육디스트로피 환자들에게 의료비 혜택이 주어지고 있다는 사실을 알고 계십니까? 
□ 알고 있다                         □ 모른다
10. 의료비 혜택이 주어진다고 알고 계시다면 어느 정도로 만족하고 있습니까?
□ 매우 만족스럽다       □ 조금 만족스럽다    □ 보통이다    
□ 약간 불만족스럽다     □ 매우 불만족스럽다      
11. 근육디스트로피를 치료하는데 현재 경제적으로 얼마나 많은 영향을 받고 있습니까?   
□ 매우 어렵다   □ 약간 어려운 정도이다   □ 어렵지 않다
12. 근육디스트로피에 대한 정보는 주로 어디에서 얻고 있습니까? (여러 개 표시하셔도 됩니다)
□ 해당 병원    □ 공공의료기관 (보건소 등)      □ TV, 라디오, 신문, 잡지 
□ 인터넷       □ 동료 및 지인                  □ 환우회 모임  
Appendix 2. Socioeconomic status questionnaire 
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13. 근육디스트로피 환자들을 위하여 가장 시급히 개선되어야 할 사항은 무엇이라고 생각하십니까? 
(하나만 골라 V 표 해주세요)
□ 지역별 공공의료기관 내 근육디스트로피 특수 클리닉 확충      □ 대국민홍보 확대 
□ 의료비 혜택 확대        □ 환우회 활동 지원 및 확대     □ 재활병원 및 요양 시설 설립의 확충    
□ 기타                                                                              
14. 다음 보기 중 현재 일상 생활 정도를 가장 잘 설명한 것을 하나만 고르세요
□ 100% - 혼자서 활동이 가능하다. 모든 활동에 어려움이 없고 정상이다
□ 90% - 혼자서 활동이 가능하나 약간 어렵고 시간이 2배 정도 걸린다
□ 80% - 대부분 혼자서 활동이 가능하나 시간이 2-3세배 정도 시간이 걸리고 어렵다
□ 70% - 혼자서 활동이 불가능한 경우가 있으며 3-4배의 시간이 걸리고 어떤 활동은 더욱 어렵다
□ 60% - 도움이 필요한 경우가 있다. 어떤 일은 매우 지연되고 많은 노력이 필요하다
□ 50% - 도움이 필요한 경우가 많아진다. 활동이 모두 어렵고 반 정도는 도움이 있어야 한다
□ 40% - 대부분 도움을 필요로 한다. 혼자서 할 수 있는 활동이 적다
□ 30% - 노력하면 약간의 활동을 혼자 시작하거나 수행할 수 있지만 도움은 더욱 필수적이다
□ 20% - 혼자 활동할 수 없고 활동에 약간의 보조를 맞출 수 있으나 효과가 별로 없다
□ 10% - 전혀 혼자서 활동하지 못하며 병원 외에서 관리하는 것이 불가능하다
□ 0% - 움직일 수 없고 신체의 기초 기능만이 가능한 상태. 거의 병상에 누워만 있다
